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Pisarze czesto poréwnujg ludzki genom do zbioru przepisow na tworzenie cziowieka. Kazdy

gen posiada instrukcje opisujacq budowe biatka, zas tysigce biatek pracujg wspdlnie nad budowg
i utrzymaniem naszych ciat.

Jezeli wiec genom to rodzaj ksigzki z przepisami, to napisano jg z pominieciem dobrego
edytora. Jest usiana literdwkami, niepotrzebnymi powtdrzeniami i pozbawionymi znaczenia
bredniami. Tylko malenka cze$¢ odpowiada za kodowanie biatek. Reszta wyglada jak skitadnica
ztomu. Zawiera pozostatosci martwych gendw, ktore nie sg juz wykorzystywane i zdegenerowaly sie.
Zawiera skaczace geny (http://blogs.discovermagazine.com/notrocketscience/2012/03/12 /
2010/12/13/a?fdendlya??-gene s-are-more-likely-to-be-passed- around/), ktére przemieszczajq sie
tu i tam w obrebie genomu, pozostawiajagc czasami za soba wiasne kopie. Wreszcie zawiera
pozostatosci owych skaczacych genéw

(http://blogs.discovermagazine.com/notrocketscience/2012/03/12 /2010/01/06/meet-your-viral-
anc estors-how-bornaviruses-have-be en-infiltrating-our-genomes-for -40-million-years/), ktore
utracity zdolnosc¢ skakania i utkwity w jednym miejscu.

Te ,niekodujace sekwencje" czesto zwane sg $mieciowym DNA i jest ku temu dobry powdd.
Wyglada na to, ze sq w duzej mierze bezuzyteczne... ale nie do konca. Odkad te niekodujace

sekwencje byly poddane po raz pierwszy dyskusji, naukowcy podejrzewali, ze

(http://www.genomicron.evolverzone.com/2009/12/the-junk-dna-myth-o r-lack-thereof-explained-
one-mo re-time/) niektére z nich odgrywajq znaczacg role w organizmach. Od tamtej pory wiele
przyktadow ujrzato Swiatto dzienne

(http://blogs.discovermagazine.com/notrocketscience/2012/03/12 /2010/11/17/jumping-genes-
mobil ise-in-the-brains-of-people-wit h-rett-syndrome/), a Francois Cartault z kolegami znalezZli
kolejny. Wykazali oni, ze jeden fragment domniemanego ,$miecia" moze ttumaczy¢, dlaczego
niektdérzy ludzie z niewielkiej francuskiej wyspy umierajg z powodu okropnej choroby mézgu.

Wyspa Réunion (http://www.reunionisland.net/) jest technicznie rzecz biorac czescig Francji,
mimo, ze lezy na Oceanie Indyjskim, miedzy Madagaskarem a Mauritiusem. Francuzi osiedlili sie
tam juz w 1665 i biali ludzie ciagle stanowig jedng czwartg populacji wyspy. Ci, ktorzy mieszkajg na
potudniu, sg szczegdlnie odizolowani z powodu wielkiego wawozu, ktéry przecina wyspe. Z tego
powodu widzimy tam sporo kojarzenia krewniaczego. Wiemy o tym, poniewaz Réunion posiada
rygorystycznie prowadzone zapisy mafzenstw, datowane od poczatkdw osadnictwa i poniewaz
nienaturalnie wysoka liczba ludzi rodzi sie z chorobami genetycznymi.

Ostatnio grupa Cartualta odkryta oznaki pierwotnie niezauwazonej choroby. Dzieci, ktére na nig
zapadajq, zaczynajq cierpie¢ na ekstremalng anoreksje przed osiggnieciem pierwszego roku zycia.
Nie chcg jesc i spazmatycznie wymiotuja. Substancja biata
(http://en.wikipedia.org/wiki/White_matter), taczaca rdozne czesci ich mdzgdw, stopniowo zanika.
Pien mozgu, ktory kontroluje automatyczne czynnosci takie, jak oddychanie i bicie serca, zaczyna
niszcze¢. Jest to oczywiscie Smiertelna przypadtos¢ i niektdrzy rodzice z Réunion stracili w ten
sposob po kilkoro dzieci.

Grupa badaczy nazwata chorobe encefalopatig z wawozu, wskazujac w ten sposob na miejsce,
gdzie najczesciej wystepuje. Jest rzadka, dotyka jednego na 10 do 15 tysiecy ludzi. Ale jak juz sie
pojawi, to ma tendencje do pozostawania w rodzinie. ,Stato sie jasne, ze to choroba dziedziczna" —
mowi Alexandra Henrion-Caude, ktéra prowadzita badanie.

Aby odnalez¢ gen odpowiedzialny za nig, grupa badaczy przebrneta przez genomy dziewieciu
rodzin, wiaczajac 15 oséb z chorobg i 17-ro rodzenstwa bez niej. Badanie ujawnito pojedyncza
zmiane genetyczng, ktdéra miala miejsce u kazdego dotknietego chorobg, ale u nikogo innego.
Znajduje sie ona w genie SLC7A2, ktory zaangazowany jest w rozwdj moézgu. U dotknietych chorobg
dzieci, pojedyncza ,litera" DNA w tym genie zmienita sie z A na G. Mutacja ta — odpowiednik matej
literowki w ksigzce — wydaje sie by¢ odpowiedzialna za symptomy choroby. Jezeli ludzie
odziedziczyli jedng kopie z wersjq G, to wszystko byto w porzadku. Brak choroby. Jezeli odziedziczyli
gen z btedem podwadjnie, jeden od kazdego z rodzicow, rozwijata sie u nich encefalopatia z wawozu.
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Za wieloma chorobami genetycznymi kryje sie ta sama historia, ale w tej jest co$ jeszcze:
mutacja umoscita sobie miejsce miedzy trzema warstwami Smieci. Cartault odkryt, ze lezy ona
wewnatrz skaczacego genu zwanego elementem LINE

(http://en.wikipedia.org/wiki/Retrotransposon#LINEs). Te fragmenty DNA moga sie kopiowac
i wkleja¢ swoje duplikaty w kazdym miejscu genomu. Sg tak dobre w powielaniu, ze stanowig 17
procent naszego genomu. Ten szczegolny element LINE zostat ,,skrepowany". Zdegenerowat sie do
tego stopnia, ze nie mogt juz wiecej przeskakiwac.

Ale to nie byto wszystko. Element LINE zostat zakorzeniony w innym, pozbawionym mozliwosci
przeskakiwania, genie zwanym elementem SINE

(http://en.wikipedia.org/wiki/Retrotransposon#SINEs). Sa one podobne, co do charakteru, ale
krotsze. Stanowig 11 procent naszego genomu.

Element SINE, z kolei, lezy wewnatrz intronu (http://en.wikipedia.org/wiki/Intron) — czesci
genu, ktora ostatecznie jest wyrzucana. Gdy geny sg aktywowane, ich DNA przemienia sie
w podobne molekuty zwane RNA. W tym momencie kilka introndow wymyka sie. Pozostate segmenty
— eksony — sg ze sobg sklejone i to one zawierajg instrukcje do tworzenia biatek.

Wiec tutaj zaszta mutacja, ktdra spowodowata $miertelng chorobe mdzgu. Przypomina to
ekwiwalent rosyjskiej matrioszki (http://en.wikipedia.org/wiki/Matryoshka_doll). Oczywiscie te
sekwencje nie sg $mieciami. Jezeli by byty, to zamiana A na G nie miataby zadnego znaczenia. Wiec
do czego stuza?

Okazuje sie, ze modzg pozostawia wiekszos¢ odrzuconych introndw, jako "niekodujgce RNA",
ktére nigdy nie jest wykorzystywane do produkcji biatek. Jednak ciagle sa wazne. Gdy grupa
badawcza zneutralizowata to RNA w komadrkach w laboratorium, te komorki zaczety umierac.

Badacze uwazajgq teraz, ze to RNA w jaki$ sposdb pomaga utrzymaé stabilno$¢ neurondw.
Mutacja oznacza, ze mdzg dziecka wytwarza mniej RNA, a jego neurony zaczynajg sie same
wyniszcza¢. Pasuje to do znikajgcej substancji biatej oraz zanikajgcego pnia moézgu u dzieci
z encefalopatia z wawozu. Rzeczywiscie, w pordéwnaniu z dotknietymi chorobg niemowletami,
normalni ludzie maja 8 razy wiecej tych cennych RNA w swoich mdzgach.

Szczegolly ciggle muszg by¢ opracowane, ale badanie Cartault wykazato, ze te ,$mieci"
odgrywajg wazng role w rozwoju mdzgu. To jedno z wielu takich badan. ,Uwazam, ze przykfady
takie, jak ten stang sie coraz bardziej oczywiste, gdy poddamy sekwencjonowaniu wiecej ludzi" —
mowi Alysson Muotri z Uniwersytetu California w San Diego.

Muotri byt zaangazowany w podobne badanie, o czym pisatem w zesztiym roku

(http://blogs.discovermagazine.com/notrocketscience/2012/03/12 /2010/11/17/jumping-genes-
mobil ise-in-the-brains-of-people-wit h-rett-syndrome/). Odkryt, ze btad w genie MECP2 uruchamia
fale elementdw LINE, ktéra wigze sie z inng genetyczng chorobg mdzgu zwang syndromem Rett.
Inni sugerowali, ze niekodujace RNA moze w wszechstronnie wptywac¢ na rdézne choroby
(http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/19882673) lub Zze niektére z nich moga pobudza¢ wzrost
naszej ostawionej inteligencji (http://blogs.discovermagazine.com/notrocketscience/2012/03/12 /
2008/06/14/rna-gene-separates- human-brains-from-chimpanzees/).

Teraz powstaje wazne pytanie: ile z domniemanych Smieci jest tak naprawde uzyteczne?
Niektorzy twierdza, ze chodzi o} "sporg czesc

(http://www.genomicron.evolverzone.com/2010/07/mattick-on-transpos able-element-function/)".
Niektérzy wskazujg, ze cebula (http://www.genomicron.evolverzone.com/2007/04/onion-test/)
posiada pie¢ razy wiecej niekodujgcego DNA niz my. Jezeli wszystko jest potrzebne, dlaczego cebula
potrzebuje tak duzo?
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